
!"#$%&'(&$")*+',-.%()*/*
012%.1"3%4.14*+',5&%(14*

6$4),)*7)2('224*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

<C8DE*=D*("1.141.)4*@$.),14*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

FG%1*H*I'J),K*<C8DK*L'"'?%&)4*=:E*<MD*



:;;;E*4'($',(%)*?'2*+',1.)*@$.),1*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

N',&'"*H*O122%,4K**

•!L$.*B',1.*O1,41"&K*:;;<K*!"#$%&'=;CE*PD;MC:<*

•!N',&'"*'&*)2K*:;;<K*()*&+)&':C<E*<Q;=M<Q8<*

<CD8E*O52$2)4*@R9"%?)4*@$.),1M")&-,*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

L)""%4*H*S)&T%,4K*<CD8K*!"#$%&':;8E*D=;MD=D*



U<CV<E*7),?'1*B%'.4)*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

•!Bandas claras -> 
  ricas en G+C y en genes 

•!Bandas G (oscuras) -> 
 ricas en A+T  
 y pobres en genes 

*<CC;E*WX6L*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

W),Y*Z)J%4*H*6@1[4K*<CC;K*
,%-)'!"#.'/)"0'()*'PVE*
D::QMD::V*



<CC:E*.)0)*+',5&%(1*.%("14)&52%&'4*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

NIH/CEPH Collaborative Mapping Group. 1992. Science 258:148-62.  

<CP=M:;;;E*X.01"&),&'4*)J),('4*+',-.%(14*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB* •!L$.*B',1.*O1,41"&K*:;;<K*!"#$%&'=;CE*PD;MC:<*



QY:*B%+)9)4'4*\*Q:;;*]'+)9)4'4*

•! QK:;;K;;;*T%219)4'4*

•! QK:;;K;;;K;;;*0)"'4*?'*9)4'4*

•! \*V;;*^*+',1.)*12')-.*'

•! \*:V;*^*+',1.)*?'*2'J)?$")*

•! \**<C*^*+',1.)*?'*3%-4-56*."'

•! \*<Y:*^*+',1.)*?'*")&-,*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

:8K;;;*+','4*

•! O@%.0),(5** ::K8:=*

•! _)&-,** * * :DKVD:* *

•! 3%-4-56*."* * <QK8:8*

•! I'J)?$")* * DK<==*

•! 12'7-.*** * * =K:PC* '

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*



F%014*?'*4'($',(%)4*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

Q`*

3% repeticiones simples 

5% grandes repeticiones recientes 

6'($',(%)4*"'0'&%?)4**

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

DNA centromérico DNA telomérico 

Genes rRNA 

DNA repetido 

intercalado 
(secuencias Alu) 



8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

Z',4%?)?*+5,%()*

ab12%.1"3%4.1*?'*Zc!*d*

•! I1($4*?'2*+',1.)*@$.),1*(1,*.e4*?'*$,*)2'21**

•! O1,*$,)*3"'($',(%)*?'2*)2'21*.%,1"%&)"%1*?'*<`*1*
.e4*',*2)*0192)(%-,*



O2)4'4*?'*012%.1"3%4.14*

•! 6cb*

•! NcF_*4%.02'*

•! b12%.1"3%4.1*?'*(10%)*?'*&"),4014-,**

•! NcF_*)*+"),M'4()2)**

•! b12%.1"3%4.1*?'*X,J'"4%-,*

•! b12%.1"3%4.14*("1.14-.%(14*

Variación 

estructural 

6cbE*4%,+2'*,$(2'1&%?'*012/.1"0@%4.*

•! 4$4&%&$(%-,Y*%,4'"(%-,*1*?'2'(%-,*?'*<*,&**

•! !*:*)2'214*

•! b$'?',*+','")"*_WIb4**

•! Z%4&"%9$(%-,*01"*&1?1*'2*+',1.)*

•! B',1&%0)?1*)$&1.e&%(1*)*+"),*'4()2)*



6cb4*

•! 7%)252%(14**

•! W"'($',(%)*)2'21*.%,1"%&)"%1*f]!Wg*h*<`*

•! <;*.%22%1,'4*6cb4*',*'2*B',1.)*L$.),1**

* f<iQ;;*90g*

•! O1,4%&%&$/',*C;`*?'*2)*J)"%)(%-,*',*2)*0192)(%-,*

f<;`*"'4&),&'E*J)"%),&'4*.%,1"%&)"%)4*%"%&'8"%*"+#4g*

•! Inicio en 2002 

•! Objetivo: construcción de un mapa haplotípico del genoma 
humano, HapMap, que describe los patrones comunes 

(frecuentes) de variación en la secuencia de DNA humano. 

•!herramienta clave para buscar genes implicados en 

patologías humanas y/o en respuestas a fármacos o factores 
ambientales 

•!Datos disponibles públicamente 

b"1/'(&1*L)0])0*



L)0])0*W)4'*X*f:;;8gE*

•! <YQ*.%221,'4*?'*6cb4*** * f<*6cb*i*8*T9g*

•! B',1&%0)?14*',*:V;*%,?%J%?$14*?'*=*
0192)(%1,'4E*

•!Q;*j1"$9)4*fc%+'"%)g*

•!Q;*()$()4%(14*fk&@)g*

•!=8*L),*f7'%G%,+g*

•!=8*l)01,'4'4***

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

http://www.hapmap.org/index.html 



Haplotipos y tag SNPs 

L)021&%01E**

O1.9%,)(%-,*(1,("'&)*?'*)2'214*?'*J)"%14*6cb4*
0"'4',&'*',*$,*("1.141.)*?)?1*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*



Haplotipos  

(220 haplotipos teóricos) 

Z'4'#$%2%9"%1*?'*I%+).%',&1*

•! A,*$,)*"'+%-,*("1.14-.%()*?)?)*4'*194'"J)*
$,*,>*0'#$'m1*?'*@)021&%014*?%4&%,&14E*

I14*6cb4*.$'4&"),*$,)*3$'"&'*)41(%)(%-,*

*f0&4&9$*.*:%*-'0&'.*;"<*&+#-gY*?)?1*4$*1"%+',*
.$&)(%1,)2*/*2)*9)G)*&)4)*?'*.$&)(%-,***

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*



tag SNPs 

&)+6cb4*

•! O)0&$"),**f()4%g*&1?)*2)*J)"%)9%2%?)?*?'*$,*
921#$'*@)021&R0%(1*4%,*&','"*#$'*+',1&%0)"*
&1?14*214*6cb4*?'2*.%4.1*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*



HapMap Project!

Phase 1! Phase 2! Phase 3!

Samples & POP 
panels!

269 samples!

(4 panels)!

270 samples!

(4 panels)!

1,115 samples !

(11 panels)!

Genotyping 
centers!

HapMap 
International 
Consortium !

Perlegen ! Broad & Sanger!

Unique QC+ 
SNPs!

1.1 M! 3.8 M!

(phase I+II)!

1.6 M (Affy 6.0 
& Illumina 1M) !

Reference! Nature (2005) 
437:p1299 !

Nature (2007) 
449:p851 

Draft Rel. 1 !

(May 2008)!

Phase 3 Samples!
label population sample # samples QC+ Draft 1

ASW* African ancestry in Southwest USA 90 71

CEU*
Utah residents with Northern and Western 

European ancestry from the CEPH collection
180 162

CHB Han Chinese in Beijing, China 90 82

CHD Chinese in Metropolitan Denver, Colorado 100 70

GIH Gujarati Indians in Houston, Texas 100 83

JPT Japanese in Tokyo, Japan 91 82

LWK Luhya in Webuye, Kenya 100 83

MEX* Mexican ancestry in Los Angeles, California 90 71

MKK* Maasai in Kinyawa, Kenya 180 171

TSI Toscans in Italy 100 77

YRI* Yoruba in Ibadan, Nigeria 180 163

1,301 1,115

* Population is made of family trios!



N)"%),&'4*A4&"$(&$")2'4*

•! aO$)2#$%'"*J)"%),&'*#$'*)2&'")*2)*'4&"$(&$")*
("1.14-.%()*d*

•! k.9")2*)"9%&")"%1*E*h*<*T9**

CNV 

balanced 



OcN*f)-5='+$<:&%'8"%*"+#4g*

•! !9$,?),*',*'2*+',1.)*/*'4&e,*).02).',&'*
?%4&"%9$R?)4**

•! Z'4($9%'"&)4*+")(%)4*)*2)4*,$'J)4*&'(,121+R)4*
+',-.%()4*

•! b$'?',*'^02%()"*?%3'"',(%)4*?'*'^0"'4%1,*
+5,%()Y*',3'".')?'4*+',5&%()4*/*'J12$(%-,*
@$.),)*



c$'J)4*@'"").%',&)4*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

•!](O)""122*'&*)2K*:;;<K*!"$%&';&+&#*)4'40:1166-74, 2008 .*



B',1.'MS%?'*L$.),*6cb*!"")/*DK;*

•! h*C;DYD;;*6cb4*

•! h*C=DY;;;*(10/*,$.9'"*
0"19'4*

•! =V=Y:8*ni.$'4&")*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

•!](O)""122*'&*)2K*:;;<K*!"$%&';&+&#*)4'40:1166-74, 2008 .*

c$'J)4*@'"").%',&)4*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

Nos permiten:  

•! Abordar estudios de asociación a nivel de genoma completo (GWA) 

•! Buscar las bases genéticas sin definir hipótesis a priori (hypothesis free) 

•! Mirar simultánemamente SNPs y CNVs 

•! Estudiar la genética de  - enfermedades monogénicas 

       - enfermedades complejas 

       - malformaciones congénitas 

       - respuesta a fármacos 

       - respuesta a efectos ambientales 



o2&%.)4*,1&%(%)4E*

8*3'9"'"1*:;<;* =>*($"41*?'*+',5&%()*@$.),)*?'*2)*6AB*

•!O1,")?*'&*)2*Nature advance online publication 7 October 2009 | doi:10.1038/nature08516;*


